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先天色覚異常における赤緑視色素遺伝子変異の機能
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色盲 (P)69例 (15%)，第1色弱 (PA)62例 (13%)，第2色盲 (D)152例 (33%)， 





定不能(遺伝子数が多いため)が2例であった。 PA62例は， PA型が50例， P型が
4例，正常型が4例，確定不能が2例，逆正常型 (M-Lの並び)が2例であった。
Dの152例は， D型(L遺伝子のみ)が128例， DA型(異なる構造の複数のL遺伝子)
が4例，正常型が7例，確定不能が13例であった。 DA167例は， DA型が106例， D
型が14例，正常型が26例，確定不能が21例であった。 PCDの13例は全て正常遺伝子
型であった。遺伝子型・表現型の対応で見ると完全な対応が見られたのが337例



























った。それらはPro231Leu(CCA→C主A;L遺伝子のエキソン4)， Gly338Glu (GGG 
→G主G:L遺伝子のエキソン 6)， Asn94Lys (AAC→AAA:M遺伝子のエキソン















P 69例中 PA 62例中 D 152例中 DA 180例中(PCDを含む)
3遺伝子 7 (0) 21 (0) 10 (0) 33 (0) 
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